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ﻣﻘﺪﻣﻪ 
    ﺑﯿﻤـﺎری ﻓﻮﮐﻮﺳـﯿﺪوز اوﻟﯿـﻦ ﺑـﺎر در ﺳـﺎل 8691 ﺗﻮﺳـــﻂ 
دوراﻧﺪ و ﻫﻢﮐﺎراﻧﺶ در 2 ﺑﺮادر ﺗﻮﺻﯿﻒ ﺷ ــﺪ.)1و 2( در ﻫﻤـﺎن 
ﺳﺎل ﻧﻘﺺ آﻧﺰﯾﻤ ــﯽ ﻓﻮﮐﻮﺳـﯿﺪوز ﺗﻮﺳـﻂ ون ﻫـﻮف و ﻫـﺮس 
ﮔـﺰارش ﮔﺮدﯾـﺪ.)3( ﺷـﯿﻮع اﯾـﻦ ﺑﯿﻤ ـــﺎری ﮐﻢﺗــﺮ از 1 در ﻫــﺮ 
000/005 ﺗﻮﻟﺪ زﻧﺪه ﺗﺨﻤﯿﻦ زده ﻣﯽﺷﻮد)4( و ﻫﺮ ﺳﺎل ﺗﻨﻬﺎ 01 
ﻣﻮرد از اﯾــﻦ ﺑﯿﻤـﺎری ﻧـﺎدر در اﻣﺮﯾﮑـﺎ ﮔ ــﺰارش ﻣـﯽﮔـﺮدد)5( 
اﻣﺎ ﻣـﻮردی از ﻫﻤﺮاﻫـﯽ آن ﺑـﺎ ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳـﻞ ﮔـﺰارش ﻧﺸـﺪه 
اﺳﺖ. ﻓﻮﮐﻮﺳﯿـﺪوز در ﺟﻨـﻮب اﯾﺘﺎﻟﯿﺎ ﺷﺎﯾﻊﺗـﺮ از ﺳﺎﯾــﺮ ﻧﻘﺎط  
 
 
 
ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ.)4و 6( در اﯾﻦ ﻣﻘﺎﻟﻪ ﻣﻮردی از اﯾ ــﻦ ﺑﯿﻤـﺎری ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ 
ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳﻞ ﻣﻌﺮﻓﯽ ﻣﯽﮔﺮدد.  
 
ﻣﻌﺮﻓﯽ ﺑﯿﻤﺎر 
    ف.ق، دﺧﺘﺮ 31 ﻣﺎﻫﻪای ﺑﻮد ﮐﻪ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ ﺗ ـﺄﺧﯿﺮ در ﻧﺸﺴـﺘﻦ 
ﺑﻪ ﻣﺮﮐﺰ ﭘﺰﺷﮑﯽ ﺗﻮانﺑﺨﺸﯽ ﺻﺒﺎ ﻣﺮاﺟﻌﻪ ﮐﺮده ﺑــﻮد. ﮐـﻮدک 
از زﻣﺎن ﺗﻮﻟﺪ ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳﻞ)ﭘﻮﺷـﯿﺪه از ﭘﻮﺳـﺖ( داﺷـﺖ و ﺑـﻪ 
ﻫﻤﯿﻦ ﻋﻠــﺖ ﺑﺴﺘــﺮی ﺷــﺪه ﺑــﻮد اﻣﺎ ﻋﻤﻞ ﺟﺮاﺣﯽ ﺑﺮای وی  
 
 
ﭼﮑﯿﺪه  
    ﻓﻮﮐﻮﺳﯿﺪوز ﯾﮏ ﺑﯿﻤﺎری ﻣﺘﺎﺑﻮﻟﯿﮏ ارﺛﯽ ﻧﺎدر اﺳﺖ ﮐﻪ ﺑﻪ دﻧﺒﺎل از ﺑﯿﻦ رﻓﺘﻦ ﯾﺎ ﮐﻤﺒﻮد ﻓﻌﺎﻟﯿﺖ آﻧﺰﯾـﻢ
ﻓﻮﮐﻮزﯾﺪاز اﯾﺠﺎد ﻣﯽﺷﻮد. ﮐﻤﺒﻮد ﻓﻌﺎﻟﯿﺖ اﯾﻦ آﻧﺰﯾﻢ ﻣﻮﺟﺐ ﺗﺠﻤﻊ ﮔﻠﯿﮑﻮاﺳﻔﻨﮕﻮﻟﯿﭙﯿﺪﻫﺎ، ﮔﻠﯿﮑﻮﭘﺮوﺗﺌﯿﻦﻫﺎ
و اﻟﯿﮕﻮﺳﺎﮐﺎرﯾﺪﻫﺎی ﺣﺎوی ﻗﻨﺪ ﻓﻮﮐﻮز در ﻟﯿﺰوزومﻫﺎی ﮐﺒﺪ، ﻣﻐﺰ و ﺳﺎﯾﺮ اﻋﻀﺎ ﻣﯽﺷﻮد. اﯾﻦ ﺑﯿﻤ ــﺎری
دارای ﻓﻨﻮﺗﯿﭗﻫﺎی ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ ﻣﺨﺘﻠﻔﯽ اﺳﺖ و در اﻏﻠﺐ ﻣﻮارد، ﺑﻪ ﺷﮑﻞ ﺷﺪﯾﺪ ﯾﺎ ﻧﻮع ﺷﯿﺮﺧﻮارﮔﯽ در ﺳـﺎل
اول زﻧﺪﮔﯽ ﺑﺮوز ﻣﯽﮐﻨﺪ. ﻣﻬﻢﺗﺮﯾﻦ ﻋﻼﺋﻢ ﺑﺎﻟﯿﻨﯽ در اﯾﻦ ﻧﻮع ﻋﻘﺐﻣﺎﻧﺪﮔﯽ ﺗﮑﺎﻣﻞ رواﻧﯽ ﺣﺮﮐﺘﯽ، ﺻﻮرت
ﺧﺸﻦ و زﺑﺎن ﺑﺰرگ)ﺷﺒﯿﻪ ﺑﯿﻤﺎران ﻣﻮﮐﻮﭘﻠﯽ ـ ﺳﺎﮐﺎرﯾﺪوز(، ﺑﺰرﮔﯽ ﮐﺒﺪ و ﻃﺤﺎل و اﺧﺘ ــﻼﻻت اﺳـﮑﻠﺘﯽ
ﺑﻪ ﺻﻮرت دﯾﺲاﺳﺘﻮز ﻣﺘﻌﺪد ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ. در اﻧﻮاع ﺧﻔﯿﻒﺗﺮ، ﻋﻼﺋﻢ در ﺳﺎل دوم زﻧﺪﮔﯽ ﺷﺮوع ﻣﯽﺷﻮد.
اوﻟﯿﻦ ﻋﻼﻣﺖ اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎری آﻧﮋﯾﻮﮐﺮاﺗﻮم اﺳﺖ)ﻣﺎﻧﻨﺪ ﺑﯿﻤﺎری ﻓﺎﺑﺮی( و ﭘﺲ از آن ﺑﻪ ﺗﺪرﯾﺞ ﭘﻮﺳﺖ ﮐﻠﻔﺖ،
ﭘﻠﮏﻫﺎ ﭘﻒآﻟﻮد، راه رﻓﺘﻦ اﺳﭙﺎﺳﺘﯿﮏ و ﺑﺎﺑﯿﻨﺴﮑﯽ ﻣﺜﺒﺖ ﻣﯽﺷﻮد. ﺑﯿﻤﺎری ﮐـﻪ در اﯾـﻦ ﮔـﺰارش ﻣﻌﺮﻓـﯽ
ﻣﯽﮔﺮدد دﺧﺘﺮ 31 ﻣﺎﻫﻪای ﺑﻮدﮐﻪ ﺑﻪ دﻟﯿﻞ ﺗ ــﺄﺧﯿﺮ در ﺗﮑـﺎﻣﻞ ﺣﺮﮐﺘـﯽ ﻣﺮاﺟﻌـﻪ ﮐـﺮده ﺑـﻮد. در ﻣﻌﺎﯾﻨـﻪ
ﻓﯿﺰﯾﮑﯽ ﺗﺄﺧﯿﺮ ﺗﮑﺎﻣﻞ و رﺷﺪ)وزن، ﻗﺪ و دور ﺳﺮ زﯾﺮ ﻣﻨﺤﻨﯽ 5% ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑـﻮد(، ﺻـﻮرت ﺧﺸـﻦ، زﺑـﺎن
ﺑﺰرگ، ﭘﻠﮏﻫﺎی ﭘﻒآﻟﻮد، ﻧﺎﻫﻨﺠﺎریﻫﺎی اﺳﮑﻠﺘﯽ و ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳﻞ در ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺗﻮراﺳﯿﮏ ﻣﺸ ــﺎﻫﺪه ﺷـﺪ و
در ﺑﺮرﺳﯽﻫﺎی آزﻣﺎﯾﺸﮕﺎﻫﯽ ﻓﻌﺎﻟﯿﺖ آﻧﺰﯾﻢ ﻓﻮﮐﻮزﯾﺪاز و ﻣﻮﮐﻮﭘﻠﯽﺳﺎﮐﺎرﯾﺪوری وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ. 
          
ﮐﻠﯿﺪواژهﻫﺎ:    1 – ﺻﻮرت ﺧﺸﻦ     2 – ﺗﺄﺧﯿﺮ ﺗﮑﺎﻣﻞ      3 – ﮐﻤﺒﻮد ﻓﻮﮐﻮزﯾﺪاز  
I( اﺳﺘﺎدﯾﺎر ﺑﯿﻤﺎریﻫﺎی ﮐﻮدﮐﺎن، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﺑﻬﺰﯾﺴﺘﯽ و ﺗﻮانﺑﺨﺸﯽ، اوﯾﻦ، ﺧﯿﺎﺑﺎن ﮐﻮدﮐﯿﺎر، ﺗﻬﺮان، اﯾﺮان.)*ﻣﻮﻟﻒ ﻣﺴﺌﻮل( 
II( اﺳﺘﺎدﯾﺎر و ﻓﻮق ﺗﺨﺼﺺ ﺟﺮاﺣﯽ ﺗﺮﻣﯿﻤﯽ، داﻧﺸﮕﺎه ﻋﻠﻮم ﭘﺰﺷﮑﯽ و ﺧﺪﻣﺎت ﺑﻬﺪاﺷﺘﯽ ـ درﻣﺎﻧﯽ اﯾﺮان. 
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ﺻﻮرت ﻧﮕﺮﻓﺘﻪ ﺑــﻮد. ﺳﺎﺑﻘﻪ ﺗﺸﻨﺞ در ﮐﻮدک و ﻣﺸــﮑﻞ ﻣـﺎدر 
در دوران ﺑـﺎرداری وﺟـﻮد ﻧﺪاﺷـﺖ. ﮐـﻮدک ﺣـﺎﺻﻞ زاﯾﻤــﺎن 
ﺳﺰارﯾﻦ و ﺗﺮم ﺑﺪون ﺳــﺎﺑﻘﻪ آﺳﻔﯿﮑﺴـﯽ ﺑـﺎ وزن ﺗﻮﻟـﺪ 0082 
ﮔﺮم، ﻗﺪ 94 ﺳﺎﻧﺘﯽﻣﺘــﺮ و دور ﺳ ـــﺮ 23 ﺳـﺎﻧﺘﯽﻣﺘﺮ ﺑـﻮد. ﺑـﻪ 
ﻋﻠﺖ زردی ﻧﻮزادی، 1 ﺑﺎر ﺗﻌﻮﯾﺾ ﺧﻮن ﺑﺮای وی اﻧﺠﺎم ﺷﺪه 
ﺑﻮد.  
    از ﻧﻈﺮ ﺳﺎﺑﻘﻪ ﻓﺎﻣﯿﻠﯽ، ﭘﺪر و ﻣﺎدر ﻓﺎﻣﯿﻞ ﻧﺰدﯾﮏ ﺑﻮدﻧـﺪ)ﭘﺴﺮ 
داﯾﯽ دﺧﺘﺮ ﻋﻤﻪ(، ﺑﯿﻤـﺎر 2 ﺧﻮاﻫﺮ و ﺑﺮادر ﺑﺰرگﺗﺮ داﺷﺖ ﮐ ــﻪ 
ﻫﺮ دو ﺳ ــﺎﻟﻢ ﺑﻮدﻧـﺪ. ﺳـﺎﺑﻘﻪای از ﻣـﻮرد ﻣﺸـﺎﺑﻪ در ﺑﺴـﺘﮕﺎن 
وﺟﻮد ﻧﺪاﺷﺖ. در ﻣﻌﺎﯾﻨﻪ ﻓﯿﺰﯾﮑﯽ ﻗــﺪ، وزن و دور ﺳـﺮ ﺑﯿﻤـﺎر 
زﯾﺮ ﻣﻨﺤﻨﯽ 5% ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑﻮد. ﺻﻮرت ﺧﺸ ــﻦ و ﭘﻠﮏﻫـﺎ ﭘﻒآﻟـﻮد 
ﺑﻮدﻧﺪ )ﺗﺼﻮﯾﺮﻫﺎی ﺷﻤﺎره 1و 2(. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 1- ﻧﻤﺎی ﺳﺮ و ﺻﻮرت از روﺑﺮو 
 
    ﮔﻮشﻫﺎ teswoL، زﺑﺎن ﺑﺰرگ، ﻟﺜﻪﻫﺎ دﭼ ــﺎر ﻫﯿﭙﺮﺗﺮوﻓـﯽ و 
ﺗﻌﺪاد دﻧﺪانﻫﺎ ﮐﻢ ﺑﻮد و دﻧﺪانﻫﺎ دﭼﺎر ﭘﻮﺳﯿﺪﮔﯽ ﺷﺪﯾﺪ ﺑﻮدﻧﺪ. 
ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳﻞ واﺿﺢ در ﻧﺎﺣﯿﻪ ﺳﺘﻮن ﻓﻘﺮات ﺗﻮراﺳﯿﮏ وﺟـﻮد 
داﺷـﺖ)ﺗﺼﻮﯾـﺮ ﺷـﻤﺎره 3(. در ﻣﻌﺎﯾﻨـﻪ ﻗﻔﺴــﻪ ﺳــﯿﻨﻪ ﺧﺸــﻮﻧﺖ 
ﺻﺪاﻫﺎی ﺗﻨﻔﺴﯽ و ﺳﻮﻓﻞ ﺳﯿﺴﺘﻮﻟﯿﮏ ﺑﻪ ﻧﻔﻊ ﻧﺎرﺳﺎﯾﯽ درﯾﭽ ــﻪ 
ﻣﯿﺘﺮال ﻗﻠ ــﺐ ﺷـﻨﯿﺪه ﺷـﺪ. ﻧﺎﻫﻨﺠﺎریﻫـﺎی واﺿـﺢ اﺳـﮑﻠﺘﯽ در 
اﻧﺪامﻫﺎی ﺗﺤﺘﺎﻧﯽ و ﻓﻮﻗــﺎﻧﯽ )ﺑـﻪ ﺻـﻮرت ﮐﻮﺗـﺎﻫﯽ( و ﺳـﺘﻮن 
ﻓﻘﺮات)ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 4( و ﻧـﯿﺰ ﺗـﺄﺧﯿﺮ ﺗﮑـﺎﻣﻞ رواﻧـﯽ و ﺣﺮﮐﺘـﯽ 
وﺟﻮد داﺷـﺖ ﺑـﻪ ﻃـﻮری ﮐـﻪ ﺗﻨـﻬﺎ ﺑـﻪ ﻣـﯿﺰان ﮐﻤـﯽ ﻗـﺎدر ﺑـﻪ 
ﻧﮕﻪداﺷﺘﻦ ﺳﺮ و ﮔﺮدن ﺑﻮد. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 2- ﻧﻤﺎی ﺳﺮ و ﺻﻮرت از ﻧﯿﻢرخ 
 
    در ﻣﻌﺎﯾﻨﻪ ﻋﺼﺒﯽ اﺳﭙﺎﺳﯿﺘﯽ واﺿــﺢ در 4 اﻧـﺪام ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ 
اﻓﺰاﯾﺶ رﻓﻠﮑﺲﻫﺎی وﺗﺮی ﻋﻤﻘﯽ دﯾﺪه ﺷﺪ و ﮐــﻮدک ﻗـﺎدر ﺑـﻪ 
ﺗﺤﻤﻞ وزن)gniraeB thgieW( ﻧﺒﻮد. 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
 
ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 3- ﻧﻤﺎی ﺑﺪن از روﺑﺮو 
 
    در ﺑﺮرﺳـﯽﻫﺎی ﭘـﺎراﮐﻠﯿﻨﯿﮏ ﺳـﻄﺢ ﻫﻮرﻣﻮنﻫـﺎ و اﺳـــﮑﻦ 
ﺗﯿﺮوﺋﯿـــﺪ ﻃﺒﯿﻌـــﯽ ﺑـــﻮد. ﺳﻄــــﺢ آﻧﺰﯾــــﻢ ﻓﻮﮐﻮزﯾــــﺪاز 
ﺑــﻪﻃﻮر ﮐﺎﻣــﻞ ﭘﺎﯾﯿـــﻦ اﻣـﺎ آﻧﺰﯾﻢﻫـﺎی ﻟﯿﻮزﯾـﺪاز و آﻣﯿﻨﯿـﺪاز 
ﮐـﺎﻓﯽ ﺑـﻮد. ﺑﺮرﺳـ ــــﯽ ادرار از ﻧﻈــــﺮ وﺟــﻮد ﻣﻮﮐــﻮﭘﻠــﯽ 
ﺳﺎﮐﺎرﯾﺪﻫﺎ ﻣﻨﻔﯽ و ﺳﻄﺢ آﻣﻮﻧﯿﺎک ﺑـﻪ ﻃـــﻮر ﻣﺨﺘﺼـــﺮ ﺑـﺎﻻ 
ﺑﻮد.  
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ﺗﺼﻮﯾﺮ ﺷﻤﺎره 4- ﻧﻤﺎی ﺑﺪن از ﻧﯿﻢرخ)ﻫﻤﺮاه ﻣﯿﻠﻮﻣﻨﻨﮕﻮﺳﻞ( 
 
    ﮐﺮوﻣــﺎﺗﻮﮔﺮاﻓــﯽ اﺳــﯿﺪﻫﺎی آﻣﯿﻨـــﻪ ادرار، ﮐﺎرﯾﻮﺗﯿ ــــﭗ، 
ﺳﻮﻧﻮﮔﺮاﻓـﯽ ﮐﺒـﺪ و ﻣﺠﺮای ﺻﻔﺮاوی ﻧﯿﺰ ﻃﺒﯿﻌﯽ ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ. 
در ﺑﺮرﺳﯽﻫﺎی رادﯾﻮﻟﻮژﯾﮏ)yaR X، IRM( ﻣـﻬﺮهﻫﺎ، دﯾـﺲ 
راﻓﯿﺴـﻢ ﻣـﻬﺮهﻫﺎی ﺗﻮراﺳـﯿﮏ و دﯾﺲاﺳـﺘﻮز ﻣﺘﻌـﺪد وﺟ ـــﻮد 
داﺷــﺖ. در رادﯾــﻮﮔﺮاﻓــﯽ رﯾــﻪﻫﺎ، ﮐﺪورتﻫــﺎﯾﯽ ﺑــﻪ ﻧﻔ ـــﻊ 
آﺳﭙﯿﺮاﺳﯿﻮن ﻣﺸﺎﻫﺪه ﺷﺪ.  
    در رادﯾﻮﮔﺮاﻓﯽ ﻣﭻ دﺳﺖ ﺳ ــﻦ اﺳـﺘﺨﻮاﻧﯽ دﭼـﺎر ﺗـﺄﺧﯿﺮ و 
ﻣﻄﺎﺑﻖ ﺑﺎ ﺳﻦ 1 ﻣﺎﻫﮕﯽ ﺑ ــﻮد و اﺳـﺘﺌﻮﭘﻨـﯽ وﺟـﻮد داﺷـﺖ. در 
اﮐﻮﮐﺎردﯾﻮﮔﺮاﻓﯽ ﻗﻠــﺐ، ﻫﯿﭙﺮﺗﺮوﻓﯽ ﻣﯿﻮﮐﺎرد ﺑﻄﻨ ــﯽ و ﺳـﭙﺘﻮم 
در ﺣـﺪ ﺧﻔﯿـﻒ ﺗـﺎ ﻣﺘﻮﺳـــﻂ و ﺑـﻪ ﻧﻔـــﻊ ﺑﯿﻤـﺎری ذﺧ ــﯿﺮهای 
ﻣﺸـﺎﻫﺪه ﮔﺮدﯾـﺪ. ﻧﺎﻫﻨﺠـﺎری و اﻓﺰاﯾـــﺶ ﺿﺨﺎﻣــﺖ درﯾﭽ ـــﻪ 
ﻣﯿـﺘﺮال ﻫﻤـﺮاه ﺑـﺎ ﻧﺎرﺳـﺎﯾﯽ ﻣﺘﻮﺳـﻂ ﺗـﺎ ﺷـﺪﯾﺪ آن، ﮐـــﺎﻫﺶ 
ﻋﻤﻞﮐﺮد ﺳﯿﺴﺘﻮﻟﯿﮏ ﻗﻠﺐ و اﻓﺰاﯾﺶ ﺿﺨﺎﻣﺖ ﭘﺮﯾﮑــﺎرد وﺟـﻮد 
داﺷﺖ.  
 
ﺑﺤﺚ 
    اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎری ﺑـــﻪ ﺻـــﻮرت اﺗــﻮزوم ﻣﻐﻠ ـــﻮب ﺑــﻪ ارث 
ﻣﯽرﺳــﺪ و ژن آن روی ﻗﺴــﻤﺖ اﻧﺘــﻬﺎی ﺑ ــــﺎزوی ﮐﻮﺗـــﺎه 
ﮐﺮوﻣـــﻮزوم 1 )1.63P1-1.43P1( ﻗـــــﺮار دارد)8( و ژن ﻧــــﻮع 
ﺷـﯿﺮﺧﻮارﮔـﯽ ﯾـﺎ ﺷﺪﯾـــــﺪ در ﺟﻨــــﻮب اﯾﺘﺎﻟﯿـــﺎ ﺷﺎﯾﻊﺗـــﺮ 
ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ.)7(  
    ﻓﻮﮐـﻮز ﯾـﮏ ﻗﻨـﺪ آﻟﺪوﻫﮕـﺰوز اﺳـﺖ ﮐــﻪ در آن HO2HC 
اﻧﺘﻬﺎﯾﯽ ﺗﻮﺳﻂ ﯾﮏ ﮔﺮوه ﻣﺘﯿﻞ ﺟﺎیﮔﺰﯾﻦ ﺷﺪه اﺳﺖ.)7( اﯾﻦ ﻗﻨـﺪ 
در ﮔﻠﯿﮑــﻮﭘﺮوﺗﺌﯿﻦﻫــﺎ و ﮔﻠﯿﮑﻮﻟﯿﭙﯿﺪﻫــﺎ ﺑــﻪ ﺻـــﻮرت ﯾـــﮏ 
اﻟﯿﮕﻮﺳﺎﮐﺎرﯾﺪ اﻧﺘﻬﺎﯾﯽ ﻣﺘﺼﻞ ﺑﻪ ﮔﺎﻻﮐﺘﻮز ﯾﺎ N اﺳــﺘﯿﻞ ﮔﻠﻮﮐـﺰ 
آﻣﯿﻦ وﺟﻮد دارد.)7و 8(  
    ﺗﺨﺮﯾﺐ اﯾﻦ ﺗﺮﮐﯿﺒﺎت ﺣﺎوی ﻓﻮﮐـﻮز در ﻟﯿﺰوزومﻫـﺎ ﺗﻮﺳـﻂ 
آﻧﺰﯾﻢﻫﺎﯾﯽ از ﺟﻤﻠﻪ ﻓﻮﮐﻮزﯾﺪاز ﺻﻮرت ﻣﯽﮔﯿﺮد ﺑﻨﺎﺑﺮاﯾﻦ ﻋ ــﺪم 
وﺟــﻮد اﯾــﻦ آﻧﺰﯾــﻢ ﻣﻮﺟــﺐ ﺗﺠﻤــﻊ ﮔﻠﯿﮑــﻮﭘﺮوﺗﺌﯿﻦﻫ ــــﺎ و 
ﮔﻠﯿﮑﻮﻟﯿﭙﯿﺪﻫﺎی ﻏﻨﯽ از ﻓﻮﮐﻮز در ﻟﯿﺰوزومﻫﺎی اﻏﻠﺐ اﻋﻀﺎ ﺑ ــﻪ 
ﺧﺼـﻮص ﮐﺒـﺪ، ﺳـﻠﻮلﻫﺎی ﻋﺼﺒـﯽ و ﮔﻠﯿــﺎل ﻣﻐــﺰ و ﻧﺨــﺎع 
ﻣﯽﮔﺮدد.)6و 7( ﻟــﯿﺰوزومﻫﺎی ذﮐـﺮ ﺷـﺪه ﺑـﻪ ﺻـﻮرت واﮐﻮﺋـﻞ 
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽﺷﻮﻧﺪ.)7و 8(  
    در ﻣﻐـــــﺰ اﺳﻔﻨﮕﻮﻟﯿﭙﯿـــــــﺪ ذﺧــــﯿﺮه ﺷــــﺪه ﻣــــﺎﻧﻨﺪ 
اﻟﯿﮕﻮﺳــﺎﮐﺎرﯾﺪﻫﺎی ارﯾﺘﺮوﺳﯿﺘــ ــــﯽ، ﻣﺴﺌـــــﻮل ﻓﻌﺎﻟﯿــــﺖ 
ﮔﺮوهﻫﺎی ﺧﻮﻧ ــﯽ H)edimarec-laG-cANcLG-laG-cuF( 
و ﻟﻮﺋﯿﺲ ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ ﺑﻨﺎﺑﺮاﯾﻦ ﻓﻌﺎﻟﯿـ ـــﺖ ﻟﻮﺋﯿــﺲ در ﮔﻠﺒﻮلﻫــﺎی 
ﻗﺮﻣـﺰ و ﺑـــﺰاق ﻣﺒﺘﻼﯾـﺎن ﺑـﻪ ﺻـــﻮرت ﻏﯿﺮﻣﻌﻤـــﻮل ﺑ ــــﺎﻻ 
اﺳﺖ.)5، 7و 8( در ﺑﺮرﺳﯽﻫﺎی آﺳﯿﺐﺷﻨﺎﺳﯽ ﺳﻠﻮلﻫﺎی ﮐﺒــ ـــﺪ، 
ﻏـﺪد ﻋـﺮق، ﻣﻠﺘﺤﻤـﻪ و ﻟﻨﻔﻮﺳـﯿﺖﻫﺎی ﺧﻮﻧـﯽ ﻧـﯿﺰ واﮐﻮﺋ ــﻞدار 
ﻣﯽﺷﻮﻧـــﺪ.)8( از ﻧﻈــﺮ ﻋﻼﺋــﻢ ﺑﺎﻟﯿﻨــﯽ ﺑﻪ ﻋﻠﺖ وﺟــﻮد ﻃﯿﻔـﯽ 
از ﻣﻮﺗﺎﺳـﯿﻮنﻫﺎ، ﺗﻨـﻮع در ﺷـﺪت ﺗﻈـﺎﻫﺮات ﺑﺎﻟﯿﻨـــﯽ وﺟـــﻮد 
دارد.)7(  
    اﻏﻠﺐ ﺑﯿﻤﺎران)ﺣﺪود 06% ﻣ ــﻮارد( ﻣﺒﺘـﻼ ﺑـﻪ ﻧـﻮع ﮐﻼﺳـﯿﮏ 
ﺷـﯿﺮﺧﻮارﮔـﯽ ﯾـﺎ ﺳﺮﯾـــﻊ ﭘﯿﺶروﻧـﺪه ﻣﯽﺑﺎﺷـﻨﺪ.)7و 8( ﻋﻼﺋـﻢ 
ﻇﺎﻫﺮی در اﯾﻦ ﻧـﻮع ﻣﺎﻧﻨـــﺪ ﺑﯿﻤـــﺎران ﻣﻮﮐـﻮﭘﻠﯽﺳـﺎﮐﺎرﯾﺪوز 
)ﻧـﻮع relruH( اﺳـــﺖ.)4، 5و 6( ﻋﻼﺋــﻢ ﺑﯿﻤــﺎری در ﺳــﺎل اول 
زﻧــﺪﮔﯽ)81-31 ﻣﺎﻫﮕــﯽ( ﺑــﺮوز ﻣﯽﮐﻨـ ـــﺪ)9( ﺑــﻪ ﻃﻮری ﮐـﻪ 
اﯾﻦ ﮐﻮدﮐ ــﺎن ﻫﻨﮕـﺎم ﺗﻮﻟـﺪ ﻇـﺎﻫﺮاً ﻃﺒﯿﻌــــﯽ ﻫﺴﺘﻨـــﺪ اﻣـﺎ در 
دوران ﺷﯿﺮﺧﻮارﮔﯽ ﺑـﻪ ﻃـﻮر ﭘﯿﺶروﻧـﺪهای ﺻـﻮرت ﺧﺸـﻦ، 
ﭘﯿﺸـﺎﻧﯽ ﺑﺮﺟﺴـﺘﻪ و زﺑ ـــﺎن ﺑــﺰرگ ﻣﯽﺷــﻮد)7( و ﺗــﺄﺧﯿﺮ و 
ﻋﻘﺐﻣﺎﻧﺪﮔــﯽ در رﺷـ ـــﺪ ﺧﻄـــﯽ و ﺗﮑـﺎﻣﻞ رواﻧـﯽ ـ ﺣﺮﮐﺘـﯽ 
ﮐﻮدک رخ ﻣﯽدﻫﺪ)6و 9( ﺑﻪ ﻃــﻮری ﮐـ ـــﻪ ﻣﻤﮑـﻦ اﺳـﺖ ﻫـﺮﮔـﺰ 
ﻧﺘﻮاﻧـﺪ ﺷـﺎﺧﺺﻫﺎی ﺗﮑـﺎﻣﻠﯽ را ﮐﺴـﺐ ﮐﻨـــﺪ و ﺑ ـــﻪ ﺗﻨــﻬﺎﯾﯽ 
ﺑﻨﺸﯿﻨﺪ.)4(  
    دژﻧﺮﺳـﺎﻧﺲ ﻣﻐـــﺰ، اﺧﺘـﻼل ذﻫﻨـ ــــﯽ و اﺳﭙﺎﺳــﯿﺘﯽ ﻧــﯿﺰ 
ﭘﯿﺶرﻓﺖ ﻣﯽﮐﻨﺪ.)5و 7( از ﻋﻼﺋــﻢ دﯾﮕــﺮ در اﯾـﻦ ﻧـﻮع ﻣﯽﺗـﻮان 
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ﺑﻪ ﺷﮑﻢ ﺑﺮﺟﺴﺘــﻪ ﺑــﻪ ﻋﻠــﺖ ﺑﺰرﮔــﯽ ﮐﺒـﺪ و ﻃﺤﺎل، ﺗﺸــﻨﺞ، 
از دﺳـﺖ دادن ﻗـﺪرت ﻋﻀـﻼت و درﮔﯿـــﺮی ﻗﻠﺒـــﯽ اﺷـــﺎره 
ﮐﺮد.)6، 7و 8(  
    در ﺑﺮرﺳﯽﻫﺎی رادﯾﻮﻟﻮژﯾﮏ، اﯾﻦ ﮐﻮدﮐﺎن دﭼ ــﺎر اﺧﺘـﻼﻻت 
اﺳــﮑﻠﺘﯽ ﺑــﻪ ﺷــﮑﻞ دﯾﺲاﺳــﺘﻮز ﻣﺘﻌــﺪد ﻫﺴ ـــﺘﻨﺪ.)5، 7، 8و 9( 
ﻋﻔﻮﻧﺖﻫﺎی ﺗﻨﻔﺴﯽ در اﯾﻦ ﮐﻮدﮐﺎن ﻣﺸﮑﻞﺳﺎز ﺑﻮده)7( و اﻏﻠ ــﺐ 
آنﻫﺎ در دﻫــﻪ اول ﻋﻤـﺮ در ﺣـﺎﻟﺖ دﺳـﺮﺑﺮه)رژﯾﺪﯾﺘـﯽ( ﻓـﻮت 
ﻣﯽﮐﻨﻨﺪ.)5، 7و 9( در ﻓﺮم ﺧﻔﯿﻒﺗﺮ آﻧﮋﯾﻮﮐﺮاﺗ ــﻮم از ﺟﻤﻠـﻪ اوﻟﯿـﻦ 
ﻋﻼﺋﻤﯽ اﺳﺖ ﮐﻪ در ﺳﺎل دوم زﻧﺪﮔﯽ ﺑﺮوز ﻣﯽﮐﻨﺪ. اﯾﻦ ﻋﻼﻣﺖ 
ﺟﻠﺪی ﺑﻪ ﺧﺼﻮص روی ﺑﺎﺳﻦﻫﺎ، آﻟﺖ ﺗﻨﺎﺳﻠﯽ و ﮐﺸﺎﻟﻪ رانﻫﺎ 
ﻣﺸﺎﻫﺪه ﻣﯽﺷﻮد و ﮐﺎﻣﻼً ﺷ ــﺒﯿﻪ ﺑﯿﻤـﺎری ﻓـﺎﺑﺮی و ﺳـﯿﺎﻟﯿﺪوز 
ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ.)8-5(  
    از ﻋﻼﺋﻢ دﯾﮕﺮ وﺟﻮد ﺧﻄﻮط ﻗﺮﻣـﺰ روی ﻟﺜـﻪﻫﺎ)دور رﯾﺸـﻪ 
دﻧﺪانﻫﺎ(، ﺑﺮﺟﺴـﺘﮕﯽ ﻋـﺮوق ﻣﻠﺘﺤﻤـﻪ، ﮐﻠﻔـﺖ ﺷـﺪن ﭘﻮﺳـﺖ و 
ﭘﻒآﻟﻮدﮔﯽ ﭘﻠﮏﻫﺎ اﺳﺖ.)7( در اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎران ﻣـﯿﺰان ﮐﻠـﺮ ﻋـﺮق 
ﻃﺒﯿﻌﯽ ﺑﻮده اﻣﺎ در ﻧﻮع ﺷﺪﯾﺪ ﻣﻌﻤﻮﻻً ﺑـﺎﻻ ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ.)5، 8و 9( در 
اﯾﻦ ﺑﯿﻤﺎران ﮐﺒﺪ و ﻃﺤﺎل ﻣﻌﻤﻮﻻً ﺑﺰرگ ﻧﯿﺴﺖ،)9( راه رﻓﺘﻦ ﺑــﻪ 
ﺻﻮرت اﺳﭙﺎﺳﺘﯿﮏ ﺑﻮده و رﻓﻠﮑﺲﻫﺎی وﺗــﺮی ﻋﻤﻘـﯽ ﺗﺸـﺪﯾﺪ 
ﯾﺎﻓﺘﻪ ﻫﺴﺘﻨﺪ و ﺑﺎﺑﯿﻨﺴﮑﯽ ﻣﺜﺒﺖ ﻣﯽﺷﻮد.)7(  
    دﯾﺲاﺳﺘﻮز ﻣﺘﻌﺪد ﺧﻔﯿﻒﺗﺮ ﺑﻮده و در اﺳﺘﺨﻮان ﻣـﻬﺮهﻫﺎ و 
ﻟﮕﻦ دﯾﺪه ﻣﯽﺷﻮد.)7( در اﻓ ــﺮاد ﻣﺒﺘـﻼ ﺑـﻪ اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎری، ﻧﻘـﺺ 
آﻧﺰﯾـﻢ ﻓﻮﮐﻮزﯾـﺪاز در ﮔﻠﺒﻮلﻫـﺎی ﺳـﻔﯿﺪ و ﻓﯿﺒﺮوﺑﻼﺳــﺖﻫﺎی 
ﮐﺸﺖ داده ﺷﺪه وﺟﻮد دارد و ﻗ ــﺎﺑﻞ ﺑﺮرﺳـﯽ اﺳـﺖ.)6، 8و 9( در 
ﻫﺘﺮوزﯾﮕﻮتﻫﺎ ﻣﻘﺪار ﻓﻌﺎﻟﯿﺖ آﻧﺰﯾﻢ ﮐﻢﺗﺮ از ﻣﯿﺰان ﻃﺒﯿﻌ ــﯽ اﻣـﺎ 
ﺑﺎﻻﺗﺮ از ﺑﯿﻤﺎران ﻣﯽﺑﺎﺷﺪ.)7( ﺗﺸﺨﯿﺺ اﻓﺮاد ﻧﺎﻗﻞ و ﺗﺸﺨﯿــﺺ 
ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ اﻣﮑﺎنﭘﺬﯾﺮ ﺑﻮده)6و 9( و ﺑﺮای ﺗﺸﺨﯿﺺ ﻗﺒﻞ از ﺗﻮﻟﺪ 
ﻣﯽﺗﻮان از ﺑﺮرﺳﯽ ﺳﻄﺢ آﻧﺰﯾﻢ در آﻣﯿﻨﻮﺳﯿﺖﻫﺎی ﮐﺸـﺖ داده 
ﺷﺪه اﺳﺘﻔﺎده ﮐﺮد.)5(  
    ﻣﻬﻢﺗﺮﯾـﻦ ﺗﺸـــﺨﯿﺺ اﻓــﺘﺮاﻗﯽ ﻓﻮﮐﻮﺳــﯿﺪوز ﻣﻮﮐــﻮﭘﻠــﯽ 
ﺳﺎﮐﺎرﯾﺪوز اﺳﺖ. در ﻓﻮﮐﻮﺳﯿﺪوز ﺑﺮ ﺧﻼف ﺑﯿﻤﺎران ﻣﺒﺘﻼ ﺑــﻪ 
ﻣﻮﮐـﻮﭘﻠـﯽ ﺳـﺎﮐﺎرﯾﺪوز، ﺑﺮرﺳـﯽ ادرار از ﻧﻈ ـــﺮ ﻣﻮﮐــﻮﭘﻠــﯽ 
ﺳﺎﮐﺎرﯾﺪﻫﺎ ﻣﻨﻔ ــﯽ ﻣﯽﺑﺎﺷـﺪ.)6و 7( از ﻧﻈـﺮ اﻗﺪاﻣـﺎت درﻣـﺎﻧﯽ در 
ﺣﺎل ﺣﺎﺿﺮ ﺗﻨﻬﺎ درﻣ ــﺎن ﺣﻤـﺎﯾﺘﯽ ﺑـﺮای اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎران وﺟـﻮد 
دارد.)7(  
    درﻣﺎن ﺗﻮانﺑﺨﺸ ــﯽ در اﯾـﻦ ﺑﯿﻤـﺎران ﺗـﺎ ﺣـﺪی در ارﺗﻘـﺎی 
ﮐﯿﻔﯿـــﺖ ﻋﻤﻞﮐـــﺮد ﯾ ـــﺎ ﺳــﻄﺢ ﺗﮑــﺎﻣﻞ ﺣﺮﮐﺘــﯽ و ﮐــﺎﻫﺶ 
اﺳﭙﺎﺳـﺘﯿﺘﯽ ﻣﻮﺛـــﺮ اﺳـــﺖ اﻣ ـــﺎ درﻣــﺎن ﻗﻄﻌــﯽ ﻫﻨــﻮز در 
دﺳﺖرس ﻧﯿﺴﺖ. ﭘﯿــﻮﻧﺪ ﻣﻐــﺰ اﺳﺘﺨــﻮان ﺑــﻪ ﻃـﻮر ﺗﺠﺮﺑـﯽ 
در ﻧﻤﻮﻧـﻪﻫﺎی ﺣﯿﻮاﻧ ـــﯽ ﻣﺒﺘــﻼ ﺑــﻪ ﻓﻮﮐﻮﺳــﯿﺪوز ﻣﻮﺟــــﺐ 
اﻓﺰاﯾــــﺶ ﻓﻌﺎﻟﯿـــﺖ آﻧﺰﯾـــﻢ ﻓﻮﮐﻮزﯾـــــﺪاز در ﺑﺎﻓــــﺖﻫﺎی 
ﻋﺼﺒﯽ و اﺣﺸﺎﯾــﯽ و ﮐﺎﻫــﺶ ﻣــﻮاد ﺗﺠﻤــﻊ ﯾﺎﻓﺘـ ـــﻪ ﺣـﺎوی 
ﻓﻮﮐـــﻮز ﺷــﺪه اﺳﺖ ﮐــﻪ اﻣﮑـﺎن اﺳﺘﻔـــﺎده از اﯾـﻦ روش را 
ﺑــﻪ ﻋﻨــــﻮان درﻣـــﺎن در ﻣﺒﺘﻼﯾـــﺎن ﺑﯿﺶﺗـــــﺮ ﻣﻄـــــﺮح 
ﻣﯽﺳــﺎزد.)7(  
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Developmental Delay Due to Fucosidosis and Myelomeningocele:
A Case Report
                                                             I                                                II
*F. Sajedi, MD        M.R. Hadian Jazy, MD
Abstract
    Fucosidosis is a rare hereditary metabolic disease that is resulted from a deficiency in α-fucosidase
enzyme activity. This deficiency produces accumulation of fucose-containing glycosphingolipids,
glycoproteins and oligosaccharides in lysosomes of liver, brain and other organs. Phenotypes of this
disease are various. Most of the cases have severe form or infantile type that begins in the first year
of life with psychomotor retardation, coarse facial features and macroglossia (similar to
mucopolysaccharidoses), hepatosplenomegaly and skeletal disorders (dysostosis multiplex). In
milder types, clinical signs begin in the second year of life. The first sign is angiokeratomas (similar
to Fabry disease). After that, thick skin, puffy eyelids, spastic gait and positive Babinski appear
gradually. The case of the present report was a 13-month-old girl who referred due to motor
developmental delay. In physical examination, there were developmental delay, growth
retardation(weight, height and head circumference<5 percentile of normal), coarse facies,
macroglossia, puffy eyelids, skeletal deformities and myelomeningocele in thoracic region.
Laboratory studies revealed a deficient enzymatic activity of fucosidase and no
mucopolysacchariduria.
Key Words:  1) Coarse Facies     2) Developmental Delay
                     3) Fucosidase Deficiency
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